서 론 9번 염색체 부분세염색체증후군(partial trisomy 9p syndrome) 혹은 9번 염색체 부분중복증후군은 출생 후까지 생존 가능하다고 알려진 상염색체 질환의 하나이며 1962년 Edwards 등[1]에 의해 처음 보고되고 1970년에 Rethore 등[2]이 특징적 인 외모를 가진 정신 지체아 4명의 염색체에서 여분의 9번 염색 체가 있는 것으로 정의하여 보고한 후 전 세계적으로 많은 환자 들이 보고되고 있다[3-5]. 1975년 Centerwallrhk 및 Beatty-DeSana[6]가 기형의 양상을 정리하였으며 가장 특징적인 소견 은 두개 및 안면기형으로써 소두증, 양안격리증(hypertelorism), 뭉툭한 코(prominent nose), 낮은 변형귀(deep-set eyes), 안 검열의 외하방 경사(down-slanting palpebral fissures) 등을 동반한다. 임상적 중증도는 세염색체(trisomy)를 나타내는 9번 염색체 단완의 크기와 보통 관련이 있어서, 9번 염색체의 장완 기시부까지 포함하게 되면 근육기형, 심장기형 등도 동반하며 그 외의 대부분의 증례에서 중복되는 9번 단완의 길이에 무관하 게 정신지체를 보인다[7].
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